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Atencion

Informacion y formacion
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UN POCO DE HISTORIA

Es una organizacion sin animo de lucro y de
ambito nacional que SE CONSTITUYO EN

1999 con el fin de aunar esfuerzos para hacer
visible el grave problema de salud publica que
suponen estas enfermedades poco frecuentes.

EN PAIS VASCO, se instaura la delegacion
en el ano 2008, pero no es hasta el ano 2012
cuando comienza su actual actividad
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ER y la Union Europea s Py

ePrograma de accion comunitaria sobre ER (1999-2003)

=22 Programa accion comunitaria en materia de salud (2008 — 2013)
eComunicacion 679 de la Comision Europea define una estrategia
comunitaria global destinada a ayudar a los estados miembros en
materia de diagnostico, de tratamiento y de atencion a los 36

millones de ciudadanos de la UE que sufren una ER

<En 2009 se aprueba una recomendacion del consejo de Europa
relativa a una accion en el ambito de las ER
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Ambito Estatal
espina bifids e hidrocefalia
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Aprobada por Consejo Interterritorial 6/2009
Lineas estratégicas de actuacion

Informacion sobre ER
Prevencion y deteccion precoz

Atencidn sanitaria

Terapias B e
Atencion socio-sanitaria 918221725

Teléfono gratuito — doako telefonoa
siopaisvasco@enfermedades-raras.org

Investigacion

Formacion Orphgﬂ et
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¢, Cual es la situacion actual respecto
a la ATENCION en ENFERMEDADES

POCO FRECUENTES en Pais Vasco?
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2011 Plan de accidon de la estrategia de enfermedades raras en la
comunidad Autonoma del Pais Vasco conjunto de medidas para avanzar en el

conocimiento, atencién y coordinacion en investigacion de las ER de Euskadi

La Orden de 22 de mayo de 2012/17 ha creado €l COﬂSEjO Asesor de

enfermedades raras como organo consultivo para el asesoramiento técnico
e informacion en estas enfermedades.

DECRETO 473/2013, de 30 de diciembre, de creacidon y funcionamiento del
Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad
Autonoma de Euskadi.”

ORDEN de 23 de julio de 2014, del Consejero de Salud, por la que se establece la
definicion de caso registrable y las variables que deben constar en la
declaracion de casos al Registro de Enfermedades Raras de la Comunidad
Autonoma de Euskadi.
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Gobierno Vasco Consejeria Sanidad

CREACION DEL CONSEJO ASESOR
PLAN DE ACCION EN EUSKADI



Creacion Consejo Asesor ER sen

Conocer la situacion en la CAPV L

Colaborar a nivel internacional

Colaborar con el Registro IIER

Historia electronica comun AP-AE

Instituto
de Salud

Carlosll|

e REGISTRO EPIDEMIOLOGICO DEL PROGRAMA DE
Iﬁi L W INVESTIGACION: DE ENFERMEDADES RARAS (REPIER) o e
LLLLLL INSTITUTO DE INVESTIGACION DE ENFERMEDADES RARAS (IIER) ["=§




PLAN DE ACCION EN EUSKADI senii

>ATENCION

> COORDINACION



dSEQI

asociacipn BIChAA /elkartea

Plan de accion de la estrategia de enfermedades
raras en la Comunidad Autonoma del Pais Vasco

= Registro de EERR

» Desarrollo del Plan de Genética

» Promover y colaborar con el sistema CSUR del SNS

» Modelo organizativo asistencial para la CAPV

= Continuar ampliando los programas de prevencion, diagnostico
precoz y cribado

» Asegurar la accesibilidad a los medicamentos y productos sanitarios
necesarios y coste-efectivos

» Formacion a los profesionales

» [nvestigacion

» Colaboracion de las Asociaciones de Pacientes

» Estudio de las necesidades socio-sanitarias de estos pacientes
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IDENTIFICAR FUENTES

MARCO LEGAL DEL REGISTRO DE ER

GRUPO DE TRABAJO JUNTO CON INSTITUTO CARLOS il

DEFINICION DE LAS MiNIMAS VARIABLES COMUNES

CONECTADO CON LAS DIFERENTES FUENTES DE INFO

CREACION DE BASE DE DATOS »
, N\
ACUERDO EN LA CLASIFICACION DE LAS ER \Jg




PLAN DE GENETICA e

1 Aprobar y desarrollar

2 Implementacion del Plan en la CAPV

sSERVICIO DE REFERENCIA en Genética clinica en el H.U.

Cruces

=" ABORATORIO DE GENETICA H.U. Basurto y H.U. Alava
»CARTERA DE SERVICIOS DE GENETICA enlos

laboratorios de los H.U. Cruces, Basurto, Alava y Donostia



PLAN DE GENETICA o

asociacion BICAAIR / elkartea
espina bifids e hidrocefalia

- Ampliacion progresiva de programas de
cribado neonatal (2006, 2010, 2011,2012)
» Plan de genética
- Asesoramiento geneético
- Confirmacion diagnostica ER

- Pendiente desarrollo
Recursos

RROLLO DE LA GENETICA
_A COMUNIDAD NOMA
DEL PAIS VA

¢olt
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Proceso de comunicacion por el cual las
personas afectadas y sus familiares con riesgo
de padecer una enfermedad son informados
de la probabilidad de que ésta pueda ser
hereditaria, ademas de ofrecer informacion
sobre la manera de prevenirla o mejorarla y dar
la ayuda necesaria para poder tomar una
decision libre sobre la conducta a seguir



Las personas y su consentimiento s

Consentimiento:

- manifestacion de la voluntad libre y
consciente,

«validamente emitida, precedida de la
iInformacion adecuada,

= POr una persona capaz o por su representante
autorizado.



MODELO ORGANIZATIVO ASISTENCIAL

OBJETIVOS:

v Simplificar el proceso
v Alcanzar la maxima eficiencia
v Optimizar el servicio

UNIDAD FUNCIONAL DE ER EN PAIS VASCO
UNIDADES EXPERTAS O DE REFERENCIA

UNIDAD BASICA AREA DE SALUD

ATENCION ESPECIALIZADA
ATENCION PRIMARIA




MODELO ORGANIZATIVO ASISTENCIAL i

espina bifids e hidrocefalia

ESTABLECER FLUJOS DE DERIVACION SENCILLOS Y TRANSPARENTES

TRATAMIENTO MAS EFICAZ

SEGUNDA OPINION

19



ATENCION SOCIOSANITARIA e

7

» Publicar nuevos baremos para la calificacion de
discapacidad, de acuerdo a la Ley General de |la
discapacidad y a los criterios establecidos en la CIF
(Clasificacion Internacional del Funcionamiento de la
Discapacidad y la Salud)

» Establecer criterios homogéneos en el protocolo de

valoracion de las ER que garantice la equidad en todas las
CCAA

*Formar a los valoradores de discapacidad en

enfermedades poco frecuentes para garantizar que
hacen una valoracion adecuada.
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CONSECUENCIAS POSITIVAS

I ) %
b+0 __ !r; -
eusko fundazioa ;.J,, _ J

Fundacion Vasca de Innovacion ' ﬁ ”
e Investigacién Sanitarias
V4

FINANCIACION TRADICIONAL NO SE ADAPTA
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En pocos afos ha cobrado enorme relevancia la obtencion,
utilizacion, almacenaje y cesion de las muestras biologicas
con fines de diagndstico y de investigacion.

La investigacion biomédica y en ciencias de la salud es un

instrumento clave para mejorar la calidad y la expectativa de

vida de los ciudadanos y para aumentar su bienestar.
Medicina translacional

Distribucion Geografica

Centro de Investigacion de
Enfermedades Raras, CIBERER

Distribucidn geografica de los
grupos de investigacion
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BUEN MEDICAMENTO: Disponible en el pais
donde vive y que sea asequible.

FACTORES QUE INTERVIENEN

*Designacion del medicamento hueéerfano

=\alor terapeutico

*Precio y reembolso



dSEDI
MEJORA ACCESO A MMHH s, DY e

e Facilitar acceso a medicamentos huérfanos y
nuevas terapias '

Equilibrio entre beneficio / riesgo
Vigilar riesgo de efectos adversos
Seguridad del paciente

e Potenciar la investigacion de MH
Disenar F para revertir efecto de ciertas mutaciones
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Educacion Inclusiva

« Curriculo adaptado

hobilidodes diferewies [Nuesiro ﬂzrm'
« Equipos multidisciplinares de atencion

* Evaluaciones psicopedagaogicas ajustadas

 Buena predisposicion por parte del profesorado
y las instituciones.



FORMACION A PROFESIONALES .

FORMACION CONTINUADAI

ACCESO A RECURSOS ELECTRONICOS

PAPEL DE PACIENTE ACTIVO
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BUENA PREDISPOSICION Y COMPROMISO POR PARTE DE LAS
INSTITUCIONES VASCAS

IMPORTANTE LA COORDINACION ENTRE TODOS LOS
AGENTES: SOCIAL, SANITARIO, EDUCATIVO, LABORAL

AMBITO LABORAL ES EL GRAN OLVIDADO




En este mundo hay muchas
personas, algunas extranas, otras
raras, diferentes ..... y todos son

UNICOS




dSEQI

asociacion BICKAIR /elkarkea
espina bifids e hidrocefalia

ESKERIK ASK




